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서  론
Charcot-Marie-Tooth병(CMT)은 유전성 다발말초신경병 중 
가장 대표적인 질환으로서 1886년 프랑스에서는 Charcot와 
Marie가, 영국에서는 Tooth가 처음 기술하였다. 이 질병은 처
음에는 상염색체 우성 가족력과 함께 사지 원위 근육(특히 비골
신경 지배 근육)의 위약과 근위축, 원위부 감각장애, 특징적인 
발 모양 등을 가진 하나의 병으로 생각하였다.1 그러나 그 후 병
리학적으로 탈수초성 변화가 주로 나타나는 경우(CMT1)와 축
삭 손상이 주로 나타나는 경우(CMT2)로 구분되고2 이러한 병리
학적 변화는 전기진단검사로 감별이 가능하다는 사실도 알려졌
다. 따라서 Harding과 Thomas3는 전박부 정중운동신경 전달
속도를 측정하여 38 m/sec 이하를 탈수초성 질환인 CMT1, 그 
이상을 축삭성 질환인 CMT2라고 규정하였다. 
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Background: Charcot-Marie-Tooth (CMT) disease is pathologically divided into the following two types: 
demyelinating type and axonal type. This study aimed to analyze the results of the electrophysiological studies 
of CMT1A and to reevaluate the clinical significance of nerve conduction studies (NCS). 
Methods: The subjects of the study were 18 patients with genetically confirmed CMT1A during the period of 
1995. 1.-2004. 8. The NCS data from 22 family members of the patients were also included. The nerve conduction 
velocities, conduction blocks and compound muscle action potentials were analyzed. 
Results: The subjects were composed of 19 males and 21 females. The mean NCV was 21.70 m/s in the median 
nerve, and the conduction block was observed in 13 patients (32.5%). The NCV was uniformly slow. The 
intrafamilial variation of NCVs between parents and their children were analyzed in 30 patients from 11 families. 
The mean velocity was 24.44±3.67 m/s in parents and 19.53±5.37m/s in their children. 
Conclusions: The CMT1A showed the slowness in NCV, one of the characteristics of demyelinating neuropathy, 
and this slowing had a uniform pattern. Nerve conduction block was also frequently observed, the pattern of 
which was diffuse without dispersion, and non segmental. Because the NCV of the children tended to be slower 
than that of the parents, CMT1A may not be a simple progressive disease. The onset and progression of CMT1A 
may be determined by other genetic and environmental factors.
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그러나 최근 분자유전학적검사 기술의 발달로 CMT는 유전
학적으로 아주 다양한 형태로 나누어져서 CMT1은 A, B, C, D 
4가지 유형으로, CMT2는 A, B, C, D, E, F, G, L 등으로 세분
화 되었고 상염색체 열성인 CMT4 (A, B1, B2, C, D, E, F)와 
성염색체 유전의 CMTX 등도 보고되고 있다.4,5 또한 유전학적 
이상과 임상 및 병리학적 유형 간의 관련성도 이제까지 생각하
였던 것처럼 단순하지 않고 신경전도검사에 의한 CMT의 유형 
분류도 다시 검토할 필요가 있다고 생각하며 본 연구에서는 유
전성 다발말초신경병증 중에서 가장 흔하고 전형적인 탈수초성 
질환인 CMT1A의 신경전도검사를 분석하여 향후 이 방면에 대
한 연구의 기초 자료로 활용하고자 한다.
대상과 방법
1. 대상
1995년 1월부터 2004년 8월까지 연세대학교 신경과 전기진단 
검사실에서 검사를 받은 환자 중 분자유전학적으로 CMT1A로 진
단된 18명과 검사에 동의한 가족 22명 총 40명을 대상으로 하
였다. 유전학적검사는 본원 임상병리검사실, 임상유전학검사실 
또는 국립보건원에서 염색체 17p11.2의 중복을 D17S122와 
D17S261 dinucleotide marker를 사용하여 확인하였고 점상돌
연변이 여부도 확인하였다. 대상 환자 중 17명은 유전자 중복이 
있었고 1명은 PMP 22 (peripheral myelin protein 22) 유전자
의 frame shift 돌연변이(Ala103fs)를 보인 환자였다. 
2. 연구 방법
운동신경의 신경전도검사는 상지에서 정중신경과 척골신경
을, 하지에서 비골신경과 후경골신경을 구획별로 하였고, 감각
신경검사는 상지에서 정중신경과 척골신경을 하지에서 비복신
경을 하였다. 각 신경에서 Oh의 검사법7으로 말단잠복기와 구
획별 신경전달속도, 복합근활동전위 및 복합신경활동전위를 측
정하였다. 말단 잠복기는 운동신경 자극 후 복합근활동전위 기
시부까지를 msec 단위로, 신경전달속도는 m/sec 단위로 측정하
였다. 전위폭은 음첨단부터 양첨단까지를 측정하였는데 복합근활
동전위는 mV 단위로, 복합신경활동전위는 µV 단위로 표시하였
다. 검사기기는 Cadwell사의 M-excel, Toennies사의 Neuro-
screen 및 Oxford사의 Synergy를 사용하였다. 
총 40명에서 시행한 신경전도검사 건수는 52건으로 양측을 
동시에 시행한 경우가 8명, 추적검사 환자가 3명이었고 이 중 
1명은 두 번의 추적검사를 하였다. 이들 검사결과를 보면 하지
의 운동신경이나 상하지의 모든 감각신경에서는 복합활동전위
가 검출되지 않는 경우가 과반수 이상이었으므로 분석에 문제
가 있었다. 따라서 본 연구에서는 정중운동신경과 척골운동신
경검사 결과를 중심으로 분석하였다(Table 1).
신경전도검사 결과의 판정은 본원 검사실의 기준치를 사용하
였고8,9 신경전도차단(conduction block)은 말단부와 근위부의 
전위차가 상하지에서 50% 이상인 경우로 정의하였다.10,11 또한 
CMT1A 환자에서 관찰된 구획별 진폭의 감소 비율을 정상인에
서 측정한 감소 비율9과 비교하였다. 그러나 CMAP 진폭이 500 
µV 이하로 너무 낮은 경우는 통계 처리에 오류를 일으킬 위험성
이 있기 때문에 신경전달속도의 분석 대상에서 제외하였다.
신경전도검사의 결과 분석은 SPSS 통계프로그램(SPSS 10.0 
for window)을 이용하였는데 신경전달속도 간의 상관 관계는 피
어슨 이변량 상관관계(bivariate Pearson correlations)를 사용
하여 유의수준 p<0.01을, 두 집단 간 비교는 비모수검정(Mann- 
Whitney)을 사용하여, 유의수준 p<0.05를 적용하였다.
Table 1. Analysis of 52 nerve conduction studies in 40 CMTIA patients
Motor nerve
Distal CMAPa amplitudes
Total
No potential <500 µV >500 µV
Median
Ulnar
Peroneal
Posterior tibial
0
0
33
24
3*
4
8
7
49
48
11
21
52
52
52
52
Sensory nerve
SNAPb amplitudes
No potential <5 µV >5 µV
Median
Ulnar
Sural
42
45
50
3
3
0
7
4
2
52
52
52
acompound muscle action potential, bsensory nerve action potential, *A patient with severe carpal tunnel syndrome was included.
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결  과
1. 복합근활동전위의 형태 변화와 신경전도차단
복합근활동전위의 진폭은 전기자극 부위가 말단부에서 근위
부로 올라갈수록 점점 낮아지는 경향을 보였는데 정중신경보다 
척골신경에서 더 현저하였다. 이 진폭의 변화는 비록 척골신경 
팔꿈치 부위에서 현저하였지만 점진적인 변화로 다른 구획에서
도 관찰되었다(Table 2, Fig. 2A). 임상에서 흔히 사용하는 신
경전도차단 기준인 50% 이상인 경우는 40명 중 13명이었는데 
정중신경이 5예, 척골신경이 12예로 4예에서는 두 신경에서 나
타났다. 그러나 신경전도차단에서 흔히 관찰되는 시간적 분산
(temporal dispersion) 현상은 복합근활동전위 진폭의 크기가 
500 µV 이하로 아주 낮을 때만 나타날 뿐(Fig. 2B) 대부분의 정
중신경이나 척골신경에서는 관찰되지 않았다. 
2. 정중신경과 척골신경의 운동신경전달속도 및 진폭
정중신경과 척골신경의 운동신경전도검사 결과 말단잠복기 
및 신경전달속도의 뚜렷한 지연과 진폭의 감소가 관찰되었는데
(Table 2), 이들의 분포를 보면 신경전달속도의 지연이 진폭의 
감소보다 더 현저한 경향을 보였다(Fig. 1). 정중운동신경의 전
박부 신경전달속도는 평균 21.70±4.70 m/sec로 모두 32 
m/sec 이하였고 진폭의 크기가 500 µV 이하로 아주 낮은 경우
에는 신경전달속도가 더 느렸다. 전박부 복합근활동전위가 500 
µV 이하인 경우는 정중신경에서 3예, 척골신경에서 4예가 관찰
되었다(Table 2). 
Figure 1. The plotting of motor NCV and CMAP amplitude in median (A) and ulnar (B) nerve of CMT1A patients. 
*This is a result of previous study with normal person.8
Table 2. Nerve conduction studies of median and ulnar motor nerves in patients with CMT1A
NCVa (m/s) CMAPb (mV)
N-Cc
Mean±SDd Range Mean±SD Range
Median nerve
TLe
W-Ef
E-Axg
 8.64±2.05
21.70±4.70
23.82±7.32
4.10-13.30
14.60-31.90
11.00-44.40
6.76±3.10
6.16±2.90
5.69±2.82
0.50-12.10
0.10-12.60
0.10-13.30
3
3
3
Ulnar nerve
TL
W-Eh
E-Ei
E-Axj
6.07±1.32
19.94±6.04
18.01±6.66
23.65±10.09
3.20-8.80
11.70-35.20
 7.60-35.00
 6.00-50.00
7.56±2.40
6.19±2.42
4.84±2.54
4.47±2.60
2.68-13.40
2.16-13.00
0.60-12.10
0.50-11.00
4
4
6
6
anerve conduction velocity, bcompound muscle action potential, cnumber of patients excluded for calculation, dstandard deviation, eterminal 
latency, fwrist to elbow segment, gelbow to axillar segment, hwrist to below elbow segment, ibelow elbow to above elbow segment, jabove 
elbow to axillar segment 
이미희 선우일남 최병옥 서범천 조정희 김승민
J Korean Neurol Assoc Volume 24 No. 1, 200654
3. 신경전달속도 지연 양상
신경전달속도의 지연 양상을 알기 위해 정중운동신경의 전박
부와 상박부의 신경전달속도 간 상관 관계(r=0.704, p<0.01)와 
전박부의 정중신경과 척골신경 운동신경전달속도 간의 상관 관
계(r=0.818, p<0.01)를 관찰한 결과 신경전달속도의 지연은 일
정한 양상을 보였다(Fig. 3).
4. 세대 간 신경전달속도 차이
부모와 자녀를 동시에 검사할 수 있었던 경우는 11가족 30명
으로 세대 간 신경전도검사 결과를 비교하였는데 10가족에서는 
전박부 정중운동신경을, 심한 수근관 증후군이 있던 한 가족에
서는 같은 구획의 척골운동신경을 관찰하였다. 삼대를 검사한 
한 가족은 부모와 환자, 환자와 그 자녀로 나누어서 2가족처럼 
비교하였다. 그 결과 한 가족을 제외한 대부분의 가족에서는 자
녀의 신경전달속도가 부모보다 지연되었고 평균 신경전달속도
도 자녀가 19.53±5.37 m/sec로 부모의 24.44±3.67 m/sec보
다 통계적으로는 유의하지 않았지만(p=0.08) 느린 경향을 보였
다(Fig. 4, Table 3). 
5. 남녀 간 신경전달속도의 차이
남자 19명, 여자 21명의 정중운동신경 전박부 신경전달속도
를 비교하였는데 남자가 평균 20.37±4.06 m/sec로 여자의 
23.04±5.23 m/sec보다 느린 경향을 보였는데 통계학적 의의
는 없었다(p=0.141).
고  찰
CMT는 임상적으로 유전 양상과 병리학적 변화에 근거하여 
상염색체 우성 탈수초성 신경병증인 CMT1, 상염색체 우성 축
삭성 신경병증인 CMT2, 상염색체 열성유전의 CMT4, 성염색체 
유전의 CMTX로 나눈다.4,5 그러나 이 분류는 최근 분자유전학
적검사 기술의 발달로 원인유전자 결함이 발견되면서 세분화 
되고 있는데 이 과정에서 탈수초성 변화와 축삭성 변화가 같이 
나타나는 중간 형태(intermediate form)가 발견되는 등 전통적
으로 생각하여 왔던 탈수초성과 축삭성의 개념이 모호해 지고 
Figure 2. Conduction block and 
temporal dispersion in CMT1A patients. 
Conduction block without temporal 
dispersion in median (left side) and 
ulnar (right side) nerve of a patient of 
18 year old male (A) and temporal 
dispersion in ulnar nerve of patient of 
14 year old female (B).
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있다. 따라서 분자유전학적검사가 활용되기 전 Harding과 
Thomas3가 탈수초성과 축삭성의 구분을 위해 제시한 정중운동
신경전달속도 38 m/sec 및 여러 기준치들은 새로운 관점에서 
재정리될 필요가 있는데 본 연구에서는 이중 가장 대표적인 탈
수초성 말초신경병증으로 알려진 CMT1A의 신경전도검사를 분
석하였다. 
CMT1A는 유전성 다발말초신경병 중에 가장 흔한 질병으로
서 염색체 17p11.2에 위치한 PMP 22의 중복12이나 점상돌연변
이7,8에 의한 상염색체 우성 유전의 대표적인 탈수초성 신경병
증이다. 본 연구에 포함된 환자는 대부분 PMP 22 유전자의 중
복이 확인되었고 한 환자에서만 점상 돌연변이를 확인할 수 있
었다. 점상돌연변이 환자의 신경전달속도는 29.5 m/s로 나머
지 환자들의 신경전달속도와(범위 14.6-31.9 m/sec) 차이 없었
다.
Table 3. Intrafamilial differences of nerve conduction studies
F1 F2
Sex/Age NCV (m/sec) CMAP (mV) Sex/Age NCV (m/sec) CMAP (mV)
Family 1 M/39 25.1 7.1 F/18
F/14
M/11
19.4
18.3
14.6
11
8.6
4.6
Family 2
Family 3
Family 4
Family 5
Family 6
F/52
M/59
M/49
F/37
F/44
26.5
27.1
21.7
30.7
21.3
4
0.1
5.3
7.8
8.1
M/27
M/29
F/17
M/14
M/19
17.9
24
16.3
15.8
18.4
3.7
7.2
0.4
5.2
6.1
Family 7 F/74 29 6.8 M/44
F/40
M/39
F/38
17.6
31.9
21.3
24.7
0.82
12.6
9
7.16
Family 7*
Family 8
Family 9
Family 10
M/44
F/44
M/43
F/38
17.6
23.9
19.6
24.1
0.82
3.2
7.8
10.6
M/16
F/15
F/13
F/14
15.6
15
31.8
19
7.9
0.6
8.3
3.64
Family 11 F/51 19.8 4.5 M/26
M/25
15.3
14.6
5.5
6.7
*Family 7 and Family 7* are the same families in third generation. This family is arbitrarily separated for observation of intrafamilial NCV 
differences. 
Figure 3. Scatter plots of motor nerve conduction velocity (NCV) in CMT1A. Correlation coefficients are also shown. Uniform 
slowing of conduction velocity is noted between upper arm and forearm segment of median nerve (A) between forearm segments of 
median and ulnar nerves and (B).
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본 연구의 검사 결과에서 통계 처리가 가능한 신경을 선택하
기 위해서 복합근활동전위와 복합신경활동전위의 진폭 변화를 
관찰하였는데 하지의 운동신경이나 상하지의 감각신경은 복합
활동전위가 검출이 되지 않는 경우가 과반수 이상이었기 때문
에 상지의 운동신경만 신뢰할 수 있다는 사실을 확인할 수 있었
다(Table 1). 따라서 본 연구에서는 상지 정중운동신경과 척골
운동신경검사 결과를 중심으로 관찰 분석하였으며 주로 정중운
동신경검사 결과를 분석하였다. 복합근활동전위 진폭이 낮아 
분석에서 제외된 환자는 정중운동신경에서 3명이 있었는데 3명 
중 1명은 수근관 증후군이 심한 환자였으나 척골운동신경전도
검사에서 신경전달속도의 지연이 현저하였고, 2명은 근력약화
가 아주 심한 환자로서 비록 복합근활동전위 진폭이 낮기는 하
더라도 형태의 분산 소견이 뚜렷하고 신경전달속도의 지연도 
확실하였기 때문에 탈수초성 병의 진단에는 어려움이 없었다. 
이에 비해서 척골신경에서는 제외된 환자가 6명으로 정중운동
신경보다 많을 뿐 아니라 2명은 팔꿈치 부위에서 전도차단에 의
한 진폭 변화가 현저하여 신경전달속도를 계산할 수 없었다. 이
러한 관점에서 정중운동신경의 유용성이 더 높은 것을 확인하
였다. 
탈수초성 질환에서 관찰되는 전기생리학적 변화의 특성 중 
하나인 신경전달속도의 지연은 복합근활동전위 진폭의 변화보
다 더 현저한데 본 연구에서도 이를 확인할 수 있었다(Fig. 1). 
전박부 운동신경전달속도는 정중신경 59.3±4.4 m/sec, 척골
신경 63.7±6.2 m/sec인 정상평균치9의 37%와 31.3%에 각각 
해당하였다. CMT1A에서 신경전달속도의 지연 양상은 후천성 
탈수초성질환과는 달리 일정한 지연 양상을 보이는 것이 특징
이라고 하는데15,23 본 연구에서도 이를 확인할 수 있었다.
신경전도차단은 후천성 탈수초성 말초신경병증에서는 흔하
지만11,13 유전성 탈수초성 신경병증, 특히 CMT1A에서는 관찰되
지 않는다는 보고14-16와 흔하지는 않지만 관찰된다는 보고17,18
도 있어 아직 논란이 있다. 이는 신경전도차단의 정의가 서로 
다르기도 하지만 신경전도검사의 기술적인 문제 때문이라는 주
장도 있다. 일반적으로 CMT1A 환자들은 신경 흥분 시의 자극 
강도가 정상인에 비해 증가되어 있어 최대상 자극까지 올리기
가 어렵고 그 결과 마치 전도차단처럼 보일 수 있고 전도차단이 
나타나는 부위가 대개 압박성 신경병이 주로 나타나는 위치이
기 때문에18-20 두 가지 요인이 혼합되어 나타난다고 생각되어 
왔다. 그러나 본 연구 결과를 보면 최대상 전기 자극에도 불구
하고 복합근활동전위 진폭이 압박 호발 부위와는 관계없이 비
교적 일정한 비율로 근위부로 갈수록 점진적으로 감소하는 경
향을 대부분 환자에서 관찰할 수 있었는데 본 검사실 신경전도
차단의 기준9인 30% 이상 감소의 경우가 20명(50%)이었고 일
반적 판정 기준인 50% 이상 감소18,20도 13명(32.5%)에서 관찰
되었다. 그렇지만 후천성 탈수초성 말초신경병증에서 신경전도
차단과 함께 흔히 관찰되는 복합근활동전위의 시간적 분산15,21
은 진폭이 아주 감소한 일부에서만 관찰되었다. 신경전도검사
상 복합근활동전위 진폭의 전반적 감소와 시간적 분산이 관찰
되지않는 양상은 CMT1A의 병태생리학적 기전이 후천성 말초
신경병과 다를 가능성을 보여주는 것으로서 이러한 측면으로 
연구한 보고가 없어서 명확한 기전을 이야기 하기는 어려우나 
유전적 질환이 신경 전체에 걸쳐 전반적으로 공히 침범하는 양
상이 주된 기전일 것으로 추정하고 있으며, 이러한 관점에서 추
적관찰이 요구된다. 
PMP 22 유전자가 수초 단백의 생성과 관련이 있다는 것은 
알려져 있으나 이 유전자의 과다 발현(overexpression)이 어떤 
기전으로 CMT1A 임상 양상을 나타내고 탈수초를 일으키는지
는 아직 명확하지 않으며4,22 질병의 경과에 대해서도 잘 모른
다. 일반적으로 CMT1A의 질병 경과는 서서히 진행하는 유전성 
말초신경병이라고 생각되고 있다.4,22,24 그러나 수년에서 수 
십년간 추적 관찰한 종적 연구들에서 CMT1A의 신경학적검사 
소견이나 신경전도검사에서 약간 진행되지만 유의한 정도는 
아니며21,25-27,29 신경전달속도의 감소도 검사 당시의 나이에 따
라 다르지만 이 또한 의미를 찾기 어렵다고 한다.28 또한 염색체 
17p11.2 중복을 가진 환자들에서 가족 간의 신경전달속도에 관
한 연구에서도 부모 자녀간이나 형제들 사이에서 일정한 경향
을 보이지 않는다는 보고가 있다.16,18 저자들의 관찰에서도 비록 
통계학적 의의는 없지만 가족 검사상 부모보다는 자녀에서 또
Figure 4. Inter-generation difference of conduction velocity. 
There are worsening of median motor nerve conduction 
velocity (NCV) in offspring (F2, F2', F2", F2"') comparing 
with their parents (F1) in 12 families. M; Male, F; Female.
*a family which was performed intrafamilial difference in 3rd 
generation, so 7* and 8* are the same family. This family is 
arbitrarily separated for observation of intrafamilial NCV 
differences. 
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한 여자보다는 남자에서 임상 증상과 신경전달속도의 지연이 
더 현저한 경향을 보였는데 이 사실은 진행 경과가 단순한 시간
의 흐름에 따른 변화만이 아니라 다른 유전적, 환경적 요인도 
작용한다는 것을 간접적으로 시사한다. 그러나 관찰 수가 적어
서 이에 대한 연구가 더 필요하다. 
결론적으로 CMT1A에서는 탈수초성 신경병에서 보이는 신경
전달속도의 현저한 지연을 보이면서 전도차단을 동반하는 경우
가 많았고 전도차단의 양상은 국소 압박성 양상보다는 신경의 
주행을 따라 점진적으로 감소하며 시간적 분산이 없는 형태를 
보였다. 신경전달속도의 차이는 부모보다 자녀에서 현저하게 
느려지는 경향을 보이는데 이는 CMT1A의 경과가 단순한 시간
의 흐름에 따른 변화를 보이기 보다는 다른 유전적, 환경적 요
인에 기인함을 간접적으로 시사하는 소견이라 생각되므로 이에 
대한 더 자세한 연구가 필요하다.
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